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Noi perspective asupra sindromului Lynch: recenzie descriptiva a literaturii
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Rezumat

Sindromul Lynch, caracterizat prin mutatii in genele de reparare a erorilor de potrivire a bazelor, este
unul dintre sindroamele ce predispun la cancer, fiind asociat cu un risc crescut de cancer colorectal si
endometrial. Acest studiu isi propune sa analizeze in detaliu conexiunile specifice si sa cerceteze
mecanismele moleculare fundamentale ale acestui sindrom. Modificarile genetice la nivelul genelor
de reparare a erorilor de potrivire a bazelor ale ADN-ului, precum MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 si
EPCAM, predispun indivizii afectati la multiple tipuri de cancer. Prezenta lucrare de cercetare
examineaza in mod exhaustiv metodele actuale de screening si masurile preventive adaptate pentru
indivizii diagnosticati sau cu risc de a dezvolta sindromul Lynch. Integrarea tehnologiilor avansate de
secventiere si a dispozitivelor sofisticate de bioinformatica a Tmbunatatit semnificativ precizia
detectarii mutatiilor, facilitand identificarea precisa a purtatorilor de mutatii si a rudelor expuse la
risc. In plus, in acest studiu se subliniaz evolutia tehnicilor diagnostice, revolutionand identificarea
potentialilor purtatori de mutatii. Algoritmul diagnostic care integreaza criterii clinice, teste tumorale
si analize genetice, joaca un rol esential in identificarea si gestionarea sistematica a pacientilor cu
sindrom Lynch. Desi asocierea bine-cunoscuta a sindromului Lynch cu cancerul colorectal si
endometrial este recunoscuta, dovezi recente sugereaza un risc crescut pentru alte tipuri de cancer.
Un aspect cheie al acestei recenzii de literatura este analiza detaliata a corelatiei dintre sindromul
Lynch si cancerele de prostatd sau testiculare. Intelegerea acestor conexiuni este deosebit de
importanta pentru elaborarea protocolelor de screening personalizate si a strategiilor preventive
pentru indivizii purtatori de mutatii genetice. Evaluarea completd a acestui spectru divers de
neoplasme subliniazd necesitatea unor strategii de supraveghere personalizate si a abordarilor
multidisciplinare pentru gestionarea si reducerea riscurilor la indivizii la care se suspecteaza
modificari asociate sindromului Lynch.

Cuvinte cheie: sindrom Lynch, MMR, testare germinativa, carcinogeneza, cancer colorectal


http://dx.doi.org/10.21614/chirurgia.2023.v.118.i.6.p.584

